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Neurofibrosarcome à localisation intergastro-colique chez un patient de 16 ans. 
Cas de Stage à l’Unité 51, Gastro-entérologie.   
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RESUME : 
La maladie de Von Recklinghausen ou neurofibromatose de type 1 (NF1) est la 
plus fréquente des phacomatoses (1/3000 naissances) et elle se révèle souvent à 
l'adolescence.  La maladie est caractérisée par le développement de nombreuses 
tumeurs, principalement des taches café-au-lait, des neurofibromes cutanés, 
sous-cutanés et profonds.  On peut parfois assister à une transformation maligne 
des neurofibromes profonds.  Le risque de neurofibrosarcome est de 5% 
environ.  Le cas clinique rapporté ici est celui d’un patient de 16 ans chez qui il 
est diagnostiqué un neurofibrosarcome dans le cadre d’une maladie de Von 
Recklinghausen.  La particularité de ce cas tient à la localisation atypique de la 
tumeur dans le tube digestif, localisation rapportée une seule fois dans la 
littérature à ce jour1.  Sept ans après avoir subi une gastrectomie de type Billroth 
II (BII) à la suite de cette découverte, le patient a développé un ulcère 
anastomotique dont la cause, dégénérative ou liée à l’intervention chirurgicale, 
doit être établie. 
 
 
 
Unité 51, Gastro-entérologie, Saint-Luc, Bruxelles 
INTRODUCTION: 
La maladie de Von Recklinghausen ou neurofibromatose de type 1 (NF1) est la 
plus fréquente des phacomatoses (1/3000 naissances) et elle se révèle souvent à 
l'adolescence.  Elle est due à une mutation sur le chromosome 17 (17q11.2). 
La transmission est de type autosomique dominant.  La maladie est caractérisée 
par le développement de nombreuses tumeurs, principalement des taches café-
au-lait, des neurofibromes cutanés, sous-cutanés et profonds. 
On peut parfois assister à une transformation maligne des neurofibromes 
profonds.  Le risque de neurofibrosarcome est de 5% environ. 
Les signes de cancérisation sont essentiellement caractérisés par l'apparition 
locale d'une douleur.  Des maux de tête, un prurit et des douleurs abdominales 
dues à des neurofibrosarcomes intestinaux sont aussi décrits. 
Il n’existe pas de traitement curatif de la maladie ; les neurofibromes peuvent 
être enlevés s'ils sont trop inesthétiques ou gênants.  Ce sont des tumeurs qui 
saignent facilement et qui sont parfois difficiles à enlever.  Un traitement anti-
comitial sera éventuellement instauré en cas d'épilepsie.   
Il n'y a pas de dépistage prénatal. 
 
CASE REPORT : 
Un patient de 16 ans est admis aux urgences pour douleurs abdominales, 
hématémèses et syncopes.  Il a comme seul antécédent médical une suspicion de 
crises d’épilepsie survenue au début de la même année. 
A l’examen clinique, le patient présente des constantes hémodynamiques stables  
(TA= 10/5, FC=88/min régulière), il présente cependant une légère 
déshydratation avec une importante pâleur cutanéo-muqueuse.  Son auscultation 
cardiaque est strictement normale.  L’examen abdominal révèle des douleurs à la 
palpation profonde de l’épigastre et de l’hypocondre droit. 
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A l’examen des téguments, on met en évidence au niveau des membres ainsi que 
sur le thorax et l’abdomen plusieurs tâches « café au lait » ainsi que des 
excroissances fibreuses et des plaques « peau de chagrin ». 
La biologie montre une anémie microcytaire ferriprive (4,3g/dl et fer=51µg/dl), 
un syndrome inflammatoire (CRP=13, hyperleucocytose neutrophile), et une 
thrombocytose.  L’hémoculture est stérile, le sédiment urinaire est négatif. 
A partir des signes cutanés, on suspecte pour la première fois chez ce sujet de 16 
ans, un syndrome de Von Recklinghausen, aussi appelé Neurofibromatose de 
type 1 (NF1)2.  Des examens complémentaires sont alors menés, à la fois pour 
confirmer ce syndrome et pour déterminer l’origine des hématémèses. 
Une IRM cérébrale permet d’objectiver plusieurs petits hamartomes de 
localisations diverses (cortical, sous-cortical, dans les régions frontales, 
pariétales, temporales) ainsi que des lésions hippocampiques (en rapport 
supposé avec les crises d’épilepsie).  Une IRM du rachis montre aussi un 
hamartome en D8 en regard du canal vertébral, de même que d'un neurofibrome 
plexiforme débutant en regard des trous de conjugaison de C7 à T1.  Un test 
génétique positif pour le NF-1 pose enfin le diagnostic de NF1.  Le patient est le 
seul membre de sa famille affecté. 
Dans le même temps, la gastroscopie révèle une masse antrale pré-pylorique 
sous-muqueuse sans ulcération en surface, légèrement nodulaire.  Le CT scan 
précise la taille de la tumeur (5 X 8.8 cm) et sa localisation (face postérieure de 
l’antre pré-pylorique s’étendant au côlon transverse droit et vers le pancréas). 
Vu la pathologie connue, le diagnostic différentiel est celui de léiomyome, 
leiomyosarcome ou neurofibrome. 
Suite à l’étendue de la masse tumorale, le patient subit une opération de type BII 
(gastrectomie des 2/3) ainsi qu’une hémicolectomie.  L'étude histologique 
permet de conclure à un neurofibrosarcome ou tumeur maligne des gaines des 
nerfs périphériques (MPNST) à localisation intergastro-colique, avec infiltration 
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de la paroi des deux organes et ulcération tumorale de la muqueuse gastrique.  
Les ganglions prélevés ne sont pas envahis. 
En décembre 2007, sept ans après la première hospitalisation, le patient est à 
nouveau admis à deux reprises à la suite de la survenue spontanée 
d’hématémèses.  La gastroscopie montre la présence d'un ulcère anastomotique 
hémorragique nécessitant la pose de clips. 
Il n’y a pas de signe endoscopique de récidive tumorale. 
 
DISCUSSION : 
Le cas rapporté et illustré est celui d’un patient porteur d’une maladie de Von 
Recklinghausen ou neurofibromatose de type 1 (NF1).  Outre les lésions 
cutanées d’aspect suggestif, le mode de présentation était à la fois neurologique 
(crises d’épilepsie) et digestif (hémorragie digestive haute).  La mise au point a 
permis d’objectiver la présence d’un neurofibrosarcome envahissant les parois 
gastriques et coliques, l’envahissement tumoral était la cause de l’ulcération 
gastrique hémorragique.  Le traitement chirurgical a permis de réséquer la 
formation tumorale en totalité.  Sept ans plus tard, la deuxième admission était à 
nouveau motivée par la survenue d’une hématémèse, survenue à la suite d’un 
ulcère anastomotique développé dans les suites de la gastrectomie de type BII. 
Le diagnostic de maladie de Von Recklinghausen est actuellement 
essentiellement clinique.  La recherche de mutation dans le gène NF1 est 
difficile.  Selon la méthode utilisée, il n'est possible de détecter qu'entre 30 et 
80% des mutations.  A ce jour, il a été observé peu de corrélations entre les 
phénotypes et les génotypes mutés.  C’est pour cette raison que la recherche de 
la mutation n’est pas réalisée systématiquement. 
Dans le cadre de la maladie de Von Recklinghausen, le développement de 
pathologies tumorales malignes est plus fréquent que dans le reste de la 
population3, 4.  Les neurofibrosarcomes ou « malignant peripheral nerve sheath 
tumor » (MPNST) représentent 10% de l’ensemble des sarcomes diagnostiqués 
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et 50% des cas sont atteints de NF1.  Le risque de survenue de ce type de tumeur  
chez les patients porteurs de NF1 est d’environ 8-13% alors qu’il est de 0,001% 
dans la population normale5.  L’âge médian de survenue est de trente-deux ans, 
mais il s’agit du sarcome non-rhabdomyosarcome des tissus mous le plus 
souvent retrouvé chez les enfants porteurs de NF16.  Ce type tumeur apparaît le 
plus souvent dans le tronc à partir d’un neurofibrome déjà existant et elle se 
localise préférentiellement au niveau des gros nerfs (nerf fémoral, nerf 
sciatique).  Le nerf d’origine est repérable dans plus de 70% des cas. 
La survenue, comme chez notre patient, d’un neurofibrosarcome à localisation 
intergastro-colique à un âge encore pédiatrique est atypique et seul une 
publication relate ce type de présentation1. 
Les MPNST sont caractérisées par leur agressivité et leur propension à 
métastaser.  Le taux de survie à cinq ans est de 43,7% et le taux de récidive 
locale est de 40%.  Le traitement est principalement chirurgical6, 7.  Les résultats 
semblent n’être bons que dans le cas d’une tumeur petite, localisée et ayant pu 
être réséquée entièrement, ce qui semble avoir été le cas chez notre patient. 
Le développement d’une pathologie ulcéreuse anastomotique à la suite d’une 
gastrectomie de type B II fait partie des effets secondaires tardifs d’intervention.  
Ils concernent 10 à 20% des patients opérés.  L’ulcère anastomotique survient le 
plus souvent dans l’année qui suit l’intervention.  Cependant une apparition plus 
tardive (dans les dix années suivantes) reste possible.  La symptomatologie 
ulcéreuse est typique avec des douleurs épigastriques et elle peut se compliquer 
d’hémorragie, de sténose, de perforation et exceptionnellement d’une fistule 
gastro-colique.  La pathogénie de l’ulcère anastomotique implique probablement 
un déséquilibre de résistance entre la muqueuse irritée et la sécrétion acide.   
La présence d’Helicobacter Pylori peut en être l’origine ou le facteur favorisant. 
Chez notre patient, la survenue d’une pathologie ulcéreuse sept ans après 
l’intervention s’inscrit dans ce contexte.  L’endoscopie et l’écho-endoscopie ont 
permis d’exclure une récidive tumorale. 
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En conclusion, les enfants atteints de la maladie de Von Recklinghausen sont 
sujets à développer des neurofibrosarcomes dont la localisation typique (le long 
des gros nerfs) ne permet pas d’exclure des présentations plus exceptionnelles 
comme chez notre patient. 
 
REFERENCES: 
1. Bees NR, Dicks-Mieaux C, Kiely EM. Gastric malignant schwannoma in a 
child. British J Radio 1997;70:952-955 
2. NIH Consensus Development Conference Statement. Neurofibromatosis 
conference statement. Arch Neurol 1988;45:575-8 
3. Zöller M, Rembeck B, Odeon A, Samuelsson M, Angervall L. Malignant and 
benign tumors in patients with Neurofibromatosis type 1 in a defined swedish 
population. Cancer 1997;79:2125-31 
4. Rasmussen S, Yang Q, Friedman JM. Mortality in Neurofibromatosis 1: an 
analysis using U.S. death certificates. Am J Hum Genet 2001;68:1110-1118 
5. Evans DGR, Baser ME, McGaughran J, et al. Malignant peripheral nerve 
sheath tumours in neurofibromatosis 1. J Med Genet 2002;39:311-4 
6. Gennatas CS, Exarhakos G, Kondi-Pafiti A, et al. Malignant schwannoma of 
the stomach in a patient with neurofibromatosis. Eur J Surg Oncol 
1988;14:261-4 
7. Ferrari, G. Bisogno, M. Carli. Management of Childhood Malignant 
Peripheral Nerve Sheath Tumor. Pediatr Drugs 2007;9(4):239-248 
 
